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検出力は限定的であった。また、non-coding RNA (ncRNA) に対する eQTL マッピング
の知見は十分ではない。本研究では、これまでの3倍のサンプルサイズでncRNA を含む




から抽出された RNA を遺伝子発現マイクロアレイによって解析し、30,395 の発現形質
を得た。配列多型のマーカーとしては単核球から抽出した DNA を全ゲノムタイピング




かつ 500 kb 以内) の同定基準には、パーミュテーションにより推定された false 
discovery rate < 5%を用い、trans-eQTL (cis-eQTL 領域以外のすべて) の同定には最も
厳しい有意水準である Bonferroni 補正後 P < 0.05を用いた。 
【結果】3,804 cis-eQTLsおよび、165 trans-eQTLsを同定した。cis-eQTL はターゲッ
ト遺伝子の構造内あるいは近傍に位置する傾向があり、45.7%はターゲット遺伝子内か近
傍1 kb以内に存在した。この範囲に位置する cis-eQTLは、その他の cis-eQTL よりも










Expression quantitative trait loci (eQTL) 研究は、LDマッピングで同定された遺伝領域と
遺伝子発現量調節の関係を明らかにする重要な研究である。本研究は東アジア人でこれ




い、3,804 cis-eQTLと 165 trans-eQTLを同定した。同定された cis-eQTLはターゲット遺
伝子内あるいは周辺 1 kb以内に存在することが多く、5' UTRと 1 kb上流は特に多く、効
果も強いことが確認された。Intergenic領域の cis-eQTLでは、ターゲット遺伝子の 100 kb
以内にあることが多いことが示された。過去のGWASとの比較においては、本研究で得






 したがって、本論文は博士（ 医学 ）の学位論文として価値あるものと認める。 
なお、本学位授与申請者は、平成２６年９月１日実施の論文内容とそれに関連した試問
を受け、合格と認められたものである。 
 
